سندرم ايکس شکننده و گزارش 3 مورد (بررسی سيتوژنيک و ملکولی) by عاملی, حسین et al.
ﺳﻨﺪرم اﯾﮑﺲ ﺷﮑﻨﻨﺪه و ﮔﺰارش 3 ﻣﻮرد                                                                                                      دﮐﺘﺮﺣﺴﯿﻦ ﻋﺎﻣﻠﯽ و ﻫﻤﮑﺎران 
511 ﺳﺎل ﻫﻔﺘﻢ / ﺷﻤﺎره 02 / ﺗﺎﺑﺴﺘﺎن9731                                                                            ﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﯾﺮان 
 
ﺳﻨﺪرم اﯾﮑﺲ ﺷﮑﻨﻨﺪه و ﮔﺰارش 3 ﻣﻮرد  
)ﺑﺮرﺳﯽ ﺳﯿﺘﻮژﻧﯿﮏ و ﻣﻠﮑﻮﻟﯽ( 
 
 
*دﮐﺘﺮ ﺣﺴﯿﻦ ﻋﺎﻣﻠﯽ I 
ﮐﺘﺎﯾﻮن دروﯾﺸﯽ II 
رﮐﺴﺎﻧﺎ ﮐﺮﯾﻤﯽ ﻧﮋاد III 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﻣﻘﺪﻣﻪ 
    ﺳﻨـﺪرم X ﺷـﮑﻨﻨﺪه اوﻟﯿـﻦ ﺑـﺎر ﺗﻮﺳــﻂ ﻣﺎرﺗﯿـــﻦ و ﺑــﻞ 
)lleB dna nitram( ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﯾﮏ ﮐﻨﺪ ذﻫﻨـﯽ واﺑﺴـﺘﻪ ﺑـﻪ X 
ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺷﺪ. اﯾﻦ ﺳــﻨﺪرم ﭘـﺲ از ﺳـﻨﺪرم داون در ﺑﯿـﻦ ﻫﻤـﻪ 
ﻋﻠــــﻞ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ ﻣﺘﻮﺳﻂ در ﻣـــﺮدان ﻣﻘﺎم دوم را 
دارا ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ)2،1(. ﻧﺎم اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﻣﺮﺑﻮط ﺑــﻪ ﯾـﮏ ﻣﺎرﮐــــﺮ  
ﺳﯿﺘﻮژﻧﺘﯿﮏ ﻣﺤﻞ ﺷﮑﻨﻨﺪه اﺳــﺖ ﮐﻪ در آن ﮐﺮوﻣﺎﺗﯿﻦ ﻗﺎدر ﺑﻪ 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﻣﺘﺮاﮐﻢ ﺷﺪن ﻃـﯽ ﻣﯿﺘـﻮز ﺑـﻪ روی ﮐﺮوﻣـﻮزوم X در ﻧﺎﺣﯿـﻪ 
3.72qX ﻧﻤﯽﺑﺎﺷـﺪ)5،4،3،1(. ﻣـﻬﻤﺘﺮﯾﻦ ﻋﻼﯾـﻢ ﺑـﺎﻟﯿﻨﯽ ﻣــﺮدان 
ﻣﺒﺘﻼ، ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔــﯽ ذﻫﻨـﯽ، ﺑـﺰرﮔـﯽ ﺑﯿﻀـﻪ ﻫـﺎ، وﺗﻈـﺎﻫﺮات 
ﺻﻮرﺗﯽ ﺧﺎص ﺷﺎﻣﻞ ﺻﻮرت دراز، ﭼﺎﻧﻪ ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ، ﮔﻮﺷﻬﺎی 
ﺑﺰرگ و ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. در زﻧﺎن اﯾـﻦ ﺳـﻨﺪرم ﻣﻌﻤـﻮﻻً ﺑـﺎ 
درﺟﺎت ﻣﺨﺘﻠﻔﯽ از ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨـﯽ ﻫﻤـﺮاه اﺳـﺖ. ﺗـﻮارث 
ﭼﮑﯿﺪه    
    ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﯾﮑﯽ از ﺷﺎﯾﻌﺘﺮﯾﻦ ﻋﻠﻞ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ ارﺛﯽ اﺳﺖ.ﺟﺎﯾﮕﺎه ﺷﮑﻨﻨﺪﮔﯽ روی ﺑـﺎزوی ﺑﻠﻨـﺪ
ﮐﺮوﻣﻮزوم X در ﻧﺎﺣﯿﻪ 3.72qX ﻗﺮار دارد. ﺷﯿﻮع اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم در ﻣﺮدان 1 در 0002 و در زﻧﺎن 1 در 0052 ﻧﻔﺮ
اﺳﺖ. اﯾﻦ ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺗﻨﻬﺎ در ﺻﻮرت اﺳﺘﻔﺎده از روش ﻫﺎی ﮐﺸــﺖ ﻣﺨﺼـﻮص ﻗـﺎﺑﻞ ﻣﺸـﺎﻫﺪه ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ. از
آﻧﺠﺎﯾﯽ ﮐﻪ زﻧﺎن دارای دو ﮐﺮوﻣﻮزوم X ﻫﺴﺘﻨﺪ، ﮐﻤﺘﺮ از ﻣﺮدان ﻋﻼﯾﻢ را ﺑﺮوز ﻣﯽدﻫﻨﺪ. زﻧﺎن ﺣﺎﻣﻞ ژن ﻣﻌﻤﻮﻻً
ﻧﻘﺺ ذﻫﻨﯽ ﺷﺪﯾﺪ ﻧﺪاﺷﺘﻪ اﻣﺎ 05 درﺻﺪ ﺧﻄﺮ اﻧﺘﻘﺎل اﯾﻦ ﺟﻬﺶ را ﺑﻪ ﻓﺮزﻧﺪاﻧﺸﺎن دارﻧﺪ. اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﯾﮏ ﺑﯿﻤـﺎری
واﺑﺴﺘﻪ ﺑﻪ ﮐﺮوﻣﻮزوم X ﺑﻮده و اﻓﺮادی ﮐﻪ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ژن را دارﻧﺪ، اﺧﺘﻼﻻﺗﯽ در ﯾﺎدﮔﯿﺮی، ﻋﻘــــﺐ ﻣ ــﺎﻧﺪﮔـﯽ
ذﻫﻨﯽ ﺷﺪﯾﺪ و اوﺗﯿﺴﻢ دارﻧﺪ.33 درﺻﺪ زﻧﺎن ﺣﺎﻣﻞ ژن، ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽذﻫﻨﯽ ﻫﺴﺘﻨﺪ. 
    ﺑﯿﻤﺎری در اﺛﺮ اﻓﺰاﯾﺶ ﻃﻮل AND )ﺗﺮی ﻧﻮﮐﻠﻮﺋﯿﺪ GGC ( در ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺑﺎﻻی ژن 1RMF اﺗﻔ ــﺎق ﻣـﯽ اﻓﺘـﺪ. در
اﻓﺮاد ﺳﺎﻟﻢ n )GGC( ﻃﺒﯿﻌﯽ ﯾﺎ)ﺳﯿﺘﻮزﯾﻦ،ﮔﻮاﻧﯿﻦ،ﮔﻮاﻧﯿﻦ( ﻃﻮل ﻗﺴﻤﺖ ﺗﮑ ــﺮار 6 ﺗـﺎ 04 ﺗﮑـﺮار GGC اﺳـﺖ. در
ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه در ﻧﻮع ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ)noitatumerP( 25 ﺗﺎ 002 ﻧﺴﺨﻪ GGC و در ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﺑﯿﺸﺘﺮ از
002 ﻧﺴﺨﻪ GGC ﺗﮑﺮار ﻣﯽﺷﻮد. ﺟﻬﺶﻫﺎﯾﯽ ﺑﻪ ﻏﯿﺮ از GGC ﻧﯿﺰ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪهاﻧﺪ وﻟﯽ ﻧﺎدر ﻣﯽﺑﺎﺷﻨﺪ. اﻓـﺮادی
ﮐﻪ ﺣﺎﻣﻞ ژن اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری ﻫﺴﺘﻨﺪ در ﺷﺮاﯾﻂ ﻋﺎدی ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻧﻤﯽﮔﺮدﻧﺪ. ﻣﻄﺎﻟﻌﻪﻫﺎی ﺳ ــﯿﺘﻮژﻧﺘﯿـﮏ در اﻓـﺮادی ﮐـﻪ
ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﺑﯿﻤﺎری را دارﻧﺪ، ﻣﺤﻞ ﺷﮑﻨﻨﺪﮔﯽ ﮐﺮوﻣ ــﻮزوم X در ﻧﺎﺣﯿـﻪ3.72qX در 01 ﺗـﺎ 04 درﺻـﺪ ﺳـﻠﻮلﻫﺎ
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽﮔﺮدد. در اﯾﻦ ﮔﺰارش ﺑﯿﻤﺎران زﯾﺮ ﻣﻌﺮﻓﯽ ﻣﯽﺷﻮﻧﺪ:1- ﺑﯿﻤﺎر اول- ﭘﺴﺮ ﻫﻔﺖ ﺳـﺎﻟﻪای ﮐـﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ
ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽذﻫﻨﯽ ﺑﻪ ﻣﺮﮐﺰ ژﻧﺘﯿﮏ آورده ﺷـﺪه اﺳـﺖ ﻓﻘـﻂ ﮐﻠﻤـﺎت را ادا ﻣﯽﮐﻨـﺪ، ﻧﻤﯽﺗﻮاﻧـﺪ ﺟﻤﻠـﻪ ﺑﺴـﺎزدو در
آزﻣﺎﯾﺸﻬﺎی ﺳﯿﺘﻮژﻧﺘﯿﮏ و ﻣﻠﮑﻮﻟﯽ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدﯾﺪ. 
    ﺑﯿﻤﺎر دوم و ﺳﻮم دو ﺑﺮادر 01 و 21 ﺳﺎﻟﻪای ﻫﺴﺘﻨﺪ ﮐﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽذﻫﻨﯽ ﺗﻮﺳﻂ واﻟﺪﯾﻦ ﺑ ــﻪ ﻣﺮﮐـﺰ
ژﻧﺘﯿﮏ  ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﺮدﻧﺪ در آزﻣﺎﯾﺸﺎت ﺳﯿﺘﻮژﻧﺘﯿﮏ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﮔﺰارش ﺷﺪ. 
 
ﮐﻠﯿﺪ واژه ﻫﺎ:           1- X ﺷﮑﻨﻨﺪه        2- ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ        3- ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ  
                                4- ﮔﺴﺘﺮش اﻟﻞ     5- ﭘﺎی ﺻﺎف          6- ﻣﺎﮐﺮوارﮐﯿﺪﯾﺴﻢ      
ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ 
I( داﻧﺸﯿﺎر ﺑﺨﺶ ژﻧﺘﯿﮏ ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﺷﻬﯿﺪ اﮐﺒﺮآﺑﺎدی، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ اﯾﺮان، ﺧﯿﺎﺑﺎن ﻣﻮﻟﻮی، ﺗﻬﺮان )*ﻣﺆﻟﻒ ﻣﺴﺌﻮل( 
II( ﮐﺎرﺷﻨﺎس ارﺷﺪ ژﻧﺘﯿﮏ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ اﯾﺮان. 
III( ﮐﺎرﺷﻨﺎس ارﺷﺪ ژﻧﺘﯿﮏ 
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اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﻣﺘﻔﺎوت از اﻟﮕﻮی ﺗﻮارث ﺗﮏ ژﻧﯽ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ)6(. اﮔﺮ 
ﭼـﻪ ﺳـﻨﺪرم x ﺷـﮑﻨﻨﺪه ﺑـﺪون ﻫﯿـﭻ ﺗﺮدﯾــﺪی واﺑﺴــﺘﻪ ﺑــﻪ 
ﮐﺮوﻣﻮزوم اﯾﮑﺲ اﺳﺖ، ﺑﻪ روﺷﻨﯽ ﻧﻤﯽ ﺗﻮان آن را در ﮔﺮوه 
ﻏﺎﻟﺐ ﯾﺎ ﻣﻐﻠﻮب ﻗﺮار داد)5( .  
    در ﺳــﺎل 1991 ژن 1RMF ، ژن ﻣﺴــﺌﻮل ﺷــﮑﻨﻨﺪﮔ ـــﯽ 
ﮐﺮوﻣﻮزوم x ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪ )7،5،3،1(. ﭼﻬﺎر ﻣﻮرد اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎری 
در ﺳﺎل 0731 ﺗﻮﺳﻂ ﮐﺮﯾﻤﯽﻧﮋاد و ﻫﻤﮑﺎران ﻣﻌﺮﻓﯽ ﮔﺮدﯾ ــﺪ، 
ﻣﻘﺎﻟﻪ دﯾﮕﺮ ﺗﺤﺖ ﻋﻨﻮان ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺷﯿﻮع ﻋﻠﻞ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨ ــﯽ 
ﺑﺎ ﺗـﺄﮐﯿﺪ ﺑـﻪ ﺳـﻨﺪرم x ﺷـﮑﻨﻨﺪه ﺗﻮﺳـﻂ ﮐﺎﻣﯿـﺎب در دﻫﻤﯿـﻦ 
ﻫﻤﺎﯾﺶ ﺑﯿﻦ اﻟﻤﻠﻠﯽ ﺑﯿﻤﺎرﯾﻬﺎی ﮐﻮدﮐﺎن در 7731 اراﯾﻪ ﺷﺪ. 
 
ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺑﯿﻤﺎران 
    ﺑﯿﻤﺎر اول ـ ﺑﯿﻤﺎر ﭘﺴﺮی ﻫﻔﺖ ﺳﺎﻟﻪ اﺳـــﺖ ﮐ ــﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ 
ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ ﺑﻪ ﻣﺮﮐﺰ ژﻧﺘﯿﮏ آوردهاﻧﺪ. او اوﻟﯿﻦ و ﺗﻨـﻬﺎ 
ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﺎﻧﻮاده اﺳﺖ، ﭘﺪر و ﻣﺎدر ﻫﯿﭻ ﮔﻮﻧــﻪ ﻧﺴـﺒﺘﯽ ﻧﺪارﻧـﺪ. 
ﭘﺪر 53 ﺳﺎﻟﻪ ﺗﺤﺼﯿﻼت دﺑﯿﺮﺳﺘﺎﻧﯽ دارد. ﻣﺎدر ﺗﺎ ﺳﺎل ﺳـﻮم 
راﻫﻨﻤﺎﯾﯽ را ﮔﺬراﻧﺪه و در ﺳﻦ 82 ﺳﺎﻟﮕﯽ در اﺛﺮ ﺗﺼﺎدف ﺑـﺎ 
اﺗﻮﺑﻮس ﻓـﻮت ﮐـﺮده اﺳـﺖ. ﻣـﺎدر ﻫﯿـﭻ ﮔﻮﻧـﻪ ﺳـﺎﺑﻘﻪ ﺳـﻘﻂ 
ﻧﺪاﺷﺘﻪ و ﺣﺎﻣﻠﮕﯽ وی در ﺳﻦ 12 ﺳﺎﻟﮕﯽ و اوﻟﯿ ــﻦ ﻣﺤﺼـﻮل 
ﺣﺎﻣﻠﮕﯽ ﺑــﻮد و ﺗﻨـﻬﺎ ﻓﺮزﻧـﺪ ﺧـﺎﻧﻮاده ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ. ﺑﻨـﺎﺑﺮ ﮔﻔﺘـﻪ 
واﻟﺪﯾﻦ، ﺷﯿﺮﺧﻮار دﯾﺮﺗﺮ از ﻣﻮﻋﺪ ﻣﻘﺮر ﻧﺸﺴﺘﻪ اﺳﺖ. دﯾﺮ راه 
اﻓﺘﺎده و در ﺳﻦ ﺳﻪ ﺳﺎﻟﮕﯽ ﮐﻠﻤﻪ ﮔﻔﺘﻦ را ﺷﺮوع ﮐﺮده اﺳـﺖ. 
در ﺣﺎل ﺣﺎﺿﺮ در ﺳﺎل اول ﻣﺪرﺳــﻪ اﺳـﺘﺜﻨﺎﯾﯽ ﻣﺸـﻐﻮل ﺑـﻪ 
ﺗﺤﺼﯿﻞ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. ﻣﺎدر ﺑﯿﻤـﺎر دارای دو ﺧﻮاﻫـﺮ و دو ﺑـﺮادر 
اﺳـﺖ ﮐـﻪ ﯾﮑـﯽ از ﺑـﺮادران ﮐﻨـﺪ ذﻫـﻦ ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ. دو ﺧﻮاﻫـﺮ 
ﻧﺎﻣﺒﺮده ازدواج ﮐﺮدهاﻧﺪ ﯾﮑﯽ از ﺧﻮاﻫﺮﻫﺎ 4 ﭘﺴـﺮ ﺳـﺎﻟﻢ دارد 
ﺧﻮاﻫﺮ دﯾﮕﺮ دو ﭘﺴﺮ و دو دﺧﺘﺮ ﺳﺎﻟﻢ دارد. در ﻣﻌﺎﯾﻨﻪ ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ 
ﺑﯿﻤﺎر ﺟﺰ ﻗﯿﺎﻓﻪ ﻣﺨﺼﻮص، ﺻﻮرت ﮐﺸﯿﺪه ، ﮔﻮﺷﻬﺎی ﺑﺰرگ 
و ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ، ﻧﮑﺘﻪ دﯾﮕﺮی ﺟﻠﺐ ﺗﻮﺟﻪ ﻧﻤﯽﮐﺮد. آزﻣﺎﯾﺸﻬﺎﻣﺘﻌﺪد 
ﺑـﺮای وی درﺧﻮاﺳـﺘﻪ ﺷـﺪ، ﺑﺮرﺳـﯽ از ﻧﻈـﺮ ﻏـﺪه ﺗـﯿﺮوﯾﯿﺪ، 
ﺑﺮرﺳـﯽ اﺳـﯿﺪﻫﺎی آﻣﯿﻨـﻪ ادرار و ﺧـﻮن ﮐـﻪ ﻫﻤﮕـﯽ در ﺣ ــﺪ 
ﻃﺒﯿﻌـﯽ ﮔـﺰارش ﺷـــــــﺪ، در nacsTC ﻣﻐــــــﺰ آﺗﺮوﻓــﯽ 
ﺧﻔﯿـﻒ ﻣﻐـﺰ ﮔـﺰارش ﮔﺮدﯾـﺪ. در ﺑﺮرﺳـﯽ ﺳ ـــﯿﺘﻮژﻧﺘﯿــــﮏ 
ﺷﮑﻨﻨﺪﮔﯽ ﮐﺮوﻣــــﻮزوم x ﻣﺸﺎﻫﺪه ﮔﺮدﯾﺪ و ﺑﺎ روش RCP 
وﺳﺎﺗﺮن ﺑﻼت"tolB nrehtuoS") ﺑﺮرﺳــﯽ ﻣﻠﮑﻮﻟـﯽAND ( 
ﮐﻪ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣــﻞ ﻣﻼﺣﻈـﻪ ﺷـﺪ)ﺗﺼﻮﯾﺮ ﯾﮏ، ﺷــﮑﻞ 
ﯾﮏ ﮔﺰارش RCP و ﮐﺎرﯾﻮﺗﯿﭗ ﯾﮏ(.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ1ـ ﺑﯿﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه،ﮔﻮﺷﻬﺎی ﺑﺰرگ وﺑﺮﺟﺴﺘﻪ 
ﮐﺎﻣﻼً ﻣﺸﺨﺺ اﺳﺖ. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﮐﺎرﯾﻮﺗﯿﭗ X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺑﯿﻤﺎر اول  
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ﺷﮑﻞ 1- ﮔﺰارش RCP : اﻓﺰاﯾﺶ ﺗﮑﺮار ﻧﺴﺨﻪ ﺗﺮیﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ از ﻣﺎدر ﺑﻪ 
ﻓﺮزﻧﺪ را ﻧﺸﺎن ﻣﯽدﻫﺪ.  
 
     ﺑﯿﻤﺎران دوم و ﺳﻮم ـ دو ﺑﺮادر از ﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده 01 ﺳﺎﻟﻪ 
و 21 ﺳﺎﻟﻪ ﮐﻪ ﺑﻪ ﺧﺎﻃﺮ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ ﺑﻪ ﻣﺮﮐــﺰ ژﻧﺘﯿـﮏ 
آورده ﺷﺪﻧﺪ. ﭘﺪر 04 ﺳﺎﻟﻪ و ﻣﺎدری 23 ﺳﺎﻟﻪ ﮐـﻪ ﻫﯿـﭻﮔﻮﻧـﻪ 
ﻧﺴﺒﺖ ﺧﺎﻧﻮادﮔﯽ ﺑﺎ ﯾﮑﺪﯾﮕﺮ ﻧﺪارﻧـﺪ. دو ﺧﻮاﻫـﺮ و ﯾـﮏ ﺑـﺮادر 
ﺳﺎﻟﻢ و ﯾﮏ ﺧﺎﻟﻪ دارﻧﺪ ﮐـﻪ دو ﭘﺴـﺮ وی ﻧـﯿﺰ ﻋﻘـﺐ ﻣـﺎﻧﺪﮔـﯽ 
ذﻫﻨـﯽ دارد و ﯾـﮏ داﯾـﯽ دارﻧـﺪ ﮐـﻪ ﺳـــﺎﻟﻢ اﺳــﺖ. از ﻧﻈــﺮ 
ﻣﻌﺎﯾﻨـﻪﻫﺎی ﺑـﺎﻟﯿﻨﯽ ﻗﯿﺎﻓـﻪ ﻣﺨﺼـﻮص ﺻـﻮرت و ﺑـﺰرﮔـﯽ و 
ﺑﺮﺟﺴﺘﮕﯽ ﮔﻮﺷﻬﺎ در ﻫﺮ دو ﺟﻠﺐ ﺗﻮﺟﻪ ﻣﯽ ﮐــﺮد. در ﺑـﺮادر 
ﺑﺰرﮔﺘﺮ ﺑﻠﻮغ ﺷﺮوع ﺷــﺪه و ﻣﺎﮐﺮوارﮐﯿﺪﯾﺴـﻢ ﻗـﺎﺑﻞ ﻣﻼﺣﻈـﻪ 
ﻣﯽﺑﺎﺷــﺪ. ﺗﺼﻮﯾــﺮ)2( ﮐ ــــﺎرﯾﻮﺗﯿﭗ ﺷـــﻤﺎره A2 و B2 در 
آزﻣﺎﯾﺸﻬﺎی ﺳﯿﺘﻮژﻧﺘﯿﮏ ﺷﮑﻨﻨﺪﮔ ــﯽ ﮐﺮوﻣـﻮزوم X ﻣﺸـﺎﻫﺪه 
ﮔﺮدﯾﺪ. 
 
ﺑﺤﺚ 
    ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺷﺎﯾﻌﺘﺮﯾﻦ ﻋﻠ ــﺖ ﻋﻘـﺐ ﻣـﺎﻧﺪﮔـﯽ ذﻫﻨـﯽ 
ارﺛﯽ واﺑﺴﺘﻪ ﺑﻪ ﮐﺮوﻣﻮزوم اﯾﮑﺲ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. اﻏﻠﺐ اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم 
دﯾﺮ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻣﯽﺷﻮد ﯾﺎ اﺻﻼً ﺷﻨﺎﺳ ــﺎﯾﯽ ﻧﻤـﯽﮔـﺮدد. ﺟﺎﯾﮕـﺎه 
ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه روی ﺑ ــﺎزوی ﺑﻠﻨـﺪ ﮐﺮوﻣـﻮزوم اﯾﮑـﺲ در 
ﻧﺎﺣﯿﻪ3.72qX ﻗﺮار دارد)ﺷﮑﻞ 3(. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ2 ـ ﮐﺎرﯾﻮﺗﯿﭗ و ﺗﺼﻮﯾﺮ دو ﺑﺮادر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه 
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ﺑﺎ وﺟﻮد ﺷﯿﻮع ﺑﻪ ﻃﻮر ﻧﺴﺒﯽ زﯾﺎد اﯾﻦ ﻋﺎرﺿﻪ در ﭘﺴ ــﺮﻫﺎی 
دﭼﺎر ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ اﮐﺜﺮ ﭘﺰﺷﮑﺎن اﻣﮑــﺎن وﺟـﻮد ﭼﻨﯿـﻦ 
ﺳﻨﺪرﻣﯽ را در ﺑﯿﻤﺎران ﺧ ــﻮد در ﻧﻈـﺮ ﻧﻤﯿﮕـﯿﺮﻧﺪ)9 ، 8 ، 6 ، 1(. 
اﯾـﻦ ﺳـﻨﺪرم ﺑـﺎﻋﺚ ﻣﺸـﮑﻼت ﻣﺘﻔـﺎوﺗﯽ از ﺟﻤﻠـﻪ ﺿﻌ ــﻒ در 
ﯾﺎدﮔﯿﺮی و ﻣﺸﮑﻼت رﻓﺘﺎری و ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ ﻣ ــﯽﮔـﺮدد 
)01 ، 8 ، 7 ، 6 ، 1(. 
    از ﻫﺮ 053 زن ﯾﮑﯽ ﺣﺎﻣﻞ ژن ﺑﯿﻤﺎری ﻣﯽﺑﺎﺷﻨﺪ اﻣﺎ ﺑﯿﺸﺘﺮ 
اﻓﺮاد ﺣﺎﻣﻞ از ﺣﺎﻣﻞ ﺑﻮدن ﺧﻮد ﺑﯽ اﻃﻼع ﻫﺴﺘﻨﺪ و ﻧﻤﯽداﻧﻨ ــﺪ 
ﮐﻪ ﻓﺮزﻧﺪاﻧﺸﺎن در ﻣﻌﺮض ﺧﻄــﺮ ﭼﻨﯿـﻦ ﺑﯿﻤـﺎری ﻫﺴـﺘﻨﺪ)1(. 
ﺷﯿﻮع اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم در ﻣﺮدان ﯾﮏ در 0002 و در زﻧﺎن ﯾـﮏ در 
0052 اﺳﺖ)8 ،1(. ﺣﺪود 01 درﺻـﺪ از دﻻﯾـﻞ ﻋﻘـﺐ ﻣـﺎﻧﺪﮔـﯽ 
ذﻫﻨﯽ ارﺛﯽ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ اﯾﻦ ﺳﻨـــﺪرم اﺳﺖ. ﺑــ ـــﻪ ﻃـﻮر ﮐﻠـﯽ، 
03 درﺻﺪ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ﻫﺎی ذﻫﻨﯽ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﮐﺮوﻣـﻮزوم X 
ﻫﺴـﺘﻨﺪ )1(. از آﻧﺠـﺎﯾﯽ ﮐـﻪ زﻧــﺎن دارای دو ﮐﺮوﻣــﻮزوم X 
ﻫﺴﺘﻨﺪ ﮐﻤﺘﺮ از ﻣﺮدان ﻋﻼﯾﻢ ﺑﯿﻤﺎری در آﻧﻬﺎ ﺗﻈﺎﻫﺮ ﻣﯽﻧﻤﺎﯾﺪ. 
زﻧﺎن ﺣﺎﻣــــﻞ ﻣﻌﻤﻮﻻً ﻧﻘﺺ ذﻫﻨــﯽ واﺿﺤـــﯽ ﻧﺪاﺷﺘــــﻪ و 
05 درﺻـﺪ ﺧﻄﺮ اﻧﺘﻘ ــﺎل ژن را ﺑـﻪ ﻓﺮزﻧـﺪان ﺧــــﻮد دارﻧـﺪ. 
اﻏﻠﺐ اﻓـﺮاد ﻧﺎﻗــــﻞ ﻫﯿـﭻ ﺳﺎﺑﻘــــﻪ ﺧـﺎﻧﻮادﮔــــﯽ از اﯾــــﻦ 
ﺳﻨــــﺪرم را ﻧﺪارﻧﺪ)4 ، 1(.  
    اﺻﻄﻼح 1RMF ﺑﺮای ژن ﻋﺎﻣﻞ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺑﮑ ــﺎر 
ﺑﺮده ﻣﯽ ﺷﻮد. اوﻟﯿـﻦ ﺑـﺎر ژن ﻣﺴـﺌﻮل X ﺷـﮑﻨﻨﺪه در ﺳـﺎل 
1991 ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪ. ﺟﻬﺶ در اﺛﺮ اﻓﺰاﯾﺶ ﺗﮑﺮار ﮐﺪون GGC 
)ﺳﯿﺘﻮزﯾﻦ ، ﮔﻮاﻧﯿﻦ ، ﮔﻮاﻧﯿﻦ( اﺳﺖ ﮐﻪ در ﻧﺰدﯾﮑﯽ ﻧﺎﺣﯿــــــﻪ  
رﻣﺰﮔﺬار ژن 1RMF و در اﻧﺘﻬﺎ '5 ﻣﯿﺒﺎﺷﺪ )9،4،2،1( . ﺟﻬــﺶ 
ژﻧﯽ ﺷﺎﻣﻞ ﮔﺴﺘﺮش ﻣﮑﺮر اﯾﻦ ﻗﻄﻌﻪ ﺳﻪ ﮔﺎﻧﻪ اﺳﺖ، ﺗﻌﺪاد اﯾﻦ 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﮑﺮارﻫﺎی ﺳﻪ ﮔﺎﻧﻪ )GGC( در ﻣﯿﺎن اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ و ﻏﯿﺮ ﻣﺒﺘﻼ 
ﻣﺘﻐﯿﺮ اﺳﺖ. در ژن1RMF ﻃﺒﯿﻌﯽ)ﻓﺮد ﺳﺎﻟﻢ(، ﻃ ــﻮل ﻗﺴـﻤﺖ 
ﺗﮑـﺮاری GGC از 6 ﺗـﺎ ﺣـﺪود 04 ﺑـﺎر ﺗﮑـﺮار ﻣﯽﺷ ــﻮد، در 
ﺻﻮرﺗﯽ ﮐﻪ اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ از 002 ﺗﺎ ﺑﯿﺶ از 0001 ﺗﮑﺮار GGC 
را دارﻧﺪ ﮐﻪ ﺑﻪ اﯾﻦ ﺣﺎﻟﺖ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﮔﻔﺘﻪ ﻣﯽﺷﻮد ﮐﻪ ﻣﻨﺠ ــﺮ 
ﺑﻪ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﻣﯽﮔﺮدد )9 ، 8 ، 6 ، 5 ، 1( )ﺷﮑﻞ4( . 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ 4ـ ژن 1RMF و ﮔﺴﺘﺮش ﺗﮑﺮارﻫﺎی GGC 
)ﺳﯿﺘﻮزﯾﻦ،ﮔﻮاﻧﯿﻦ،ﮔﻮاﻧﯿﻦ(ﻃﺒﯿﻌﯽ،ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺧﺎﮐﺴﺘﺮی،ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ و ﺟﻬﺶ 
ﮐﺎﻣﻞ ذﮐﺮ ﺷﺪه اﺳﺖ. )1( 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ 3- ﻣﺤﻞ ﺷﮑﻨﻨﺪﮔﯽ ﮐﺮوﻣﻮزوم در اﻧﺘﻬﺎی ﺑﺎزوی ﺑﻠﻨﺪ ﮐﺮوﻣﻮزوم X، در ﻃﺮف ﭼﭗ ﯾﮏ زن ﺣﺎﻣﻞ و در ﻃﺮف راﺳﺖ ﯾﮏ 
ﻣﺮد ﻣﺒﺘﻼ را ﻧﺸﺎن ﻣﯽدﻫﺪ. )21( 
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ژن 1RMF ﺑﺎ ﺑﯿﺶ از 002 ﺗﮑﺮار در اﺛــﺮ ﻣﺘﯿﻼﺳـﯿﻮن ﺑﯿـﺎن 
ﻧﺸﺪه در ﻧﺘﯿﺠﻪ ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ PRMF ﺳﺎﺧﺘﻪ ﻧﻤ ــﯽﮔـﺮدد. از ﺑﯿـﻦ 
رﻓﺘﻦ ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ PRMF ﺑﺎﻋﺚ ﺑ ــﺮوز ﻓﻨﻮﺗﯿـﭗ X ﺷﮑﻨﻨــــــﺪه 
ﻣﯽﺷﻮد. ﺑﺮ اﺳـﺎس ﯾـﮏ ﻣﮑﺎﻧﯿﺴـﻢ اراﯾـﻪ ﺷـﺪه ﺷـﺪت ﺑـﺮوز 
ﺑﯿﻤﺎری X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺑﺴﺘﮕﯽ ﺑﻪ ﻣﺘﯿﻠﻪ ﺷــﺪن ﺗﮑﺮارﻫـﺎی GGC 
ﮔﺴﺘﺮش ﯾﺎﻓﺘﻪ و ﺟﺎﯾﮕﺎه ﻫﺪف ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻦ اﯾﻦ ﺗﮑﺮارﻫﺎ ﺑ ــﺮای 
ﭘﺮﺗﺌﯿﻦ اﺗﺼﺎﻟﯽ دارد ﮐﻪ ﻣﺎﻧـــــﻊ اﻧﺠـــــﺎم ﻋﻤـﻞ روﻧﻮﯾﺴـﯽ 
ﻣﯽﺷﻮد)8 ، 7 ، 5 ، 1(.  
    ﺑﯿﺸﺘﺮ زﻧﺎن ﺑﺎ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﺑﯿﻤﺎر ﻫﺴﺘﻨﺪ، اﮔﺮ ﭼﻪ 52 ﺗﺎ 05 
درﺻﺪ آﻧﻬﺎ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨ ــﯽ ﻧﺪارﻧـﺪ)8 ، 6(. وﻗﺘﯿﮑـﻪ ﺗﻌـﺪاد 
ﺗﮑﺮارﻫﺎی GGC، 55 ﺗﺎ 002 ﺑﺎر ﺑﺎﺷـﺪ و ﻫﯿـﭻ ﻣﺘﯿﻼﺳـﯿﻮﻧﯽ 
ﺻـــﻮرت ﻧﮕ ـــــﯿﺮد، ﮔﻔﺘــــﻪ ﻣﯽﺷــــﻮد اﻓــــﺮاد ﺣــــﺎﻣﻞ 
ﭘﯿﺶﺟـﻬﺶ)noitatumerP(، ﭘﺮوﺗﺌﯿـﻦ PRMF را ﺑـﻪ ﻃ ـــﻮر 
ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺗﻮﻟﯿﺪ ﻣﯽﮐﻨﻨﺪ و ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪه ذﻫﻨﯽ ﻧﯿﺴﺘﻨﺪ. ﭘﯿﺶ ﺟـﻬﺶ 
در زﻧﺎن ﺣﺎﻣﻞ ﺑﺎﻋﺚ اﯾﺠ ــﺎد ﺟـﻬﺶ ﮐـﺎﻣﻞ در ﻓﺮزﻧـﺪان آﻧـﺎن 
ﺧﻮاﻫﺪ ﺷﺪ. اﯾﻦ ﻣﺴـﺄﻟﻪ در ﻣـﻮرد اﻓـﺮاد ﺣـﺎﻣﻞ ﻣـﺮد ﺻـﺎدق 
ﻧﯿﺴـﺖ. ژن 1RMF ﺑـﺎ ﺣـﺪود 14 ﺗـﺎ 54 ﺗﮑـﺮار GGC ﺑﯿـﻦ 
ﻣﺤﺪوده ﻃﺒﯿﻌﯽ و ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ ﻗﺮار دارﻧﺪ ﮐــﻪ ﺑـﻪ ﻧـﺎم ﻣﻨﻄﻘـﻪ 
ﺧﺎﮐﺴﺘﺮی ﮔﻔﺘﻪ ﻣﯽﺷﻮد و ﺗﻌﺪاد ﺗﮑﺮارﻫﺎ ﻣﯽﺗﻮاﻧـﺪ ﻃﯽ ﻧﺴـﻞ 
ﻫﺎ ﭘﺎﯾﺪار و ﻧﺎﭘﺎﯾﺪار ﺑﺎﺷﺪ )ﺷﮑﻞ 4(. اﺣﺘﻤﺎل اﯾﻦ ﮐﻪ ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ 
در ﻣﺮدان ﺑﻪ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ در ﻣﺮﺣﻠﻪ ﻣﯿﻮز ﺗﺒﺪﯾﻞ ﺷﻮد، وﺟـﻮد 
ﻧﺪارد اﻣﺎ دﺧﺘﺮﻫﺎی ﭼﻨﯿﻦ ﻣﺮداﻧﯽ ﮐﻪ ﭘﯿﺶ ﺟ ــﻬﺶ را ﺑـﻪ ارث 
ﻣﯽﺑﺮﻧﺪ، در ﻣﻮﻗﻊ اﻧﺘﻘﺎل ژن ﺑﻪ ﻓﺮزﻧـﺪان ذﮐـﻮر ﺧـﻮد ﺟـﻬﺶ 
ﮐﺎﻣﻞ اﯾﺠﺎد ﻣﯽﻧﻤﺎﯾﻨﺪ. ﭼﻨﯿﻦ ﻣﺮداﻧﯽ ﮐﻪ از ﻧﻈﺮ ﻓﻨﻮﺗﯿﭗ ﻃﺒﯿﻌﯽ 
ﻫﺴﺘﻨﺪ، ژن ﺟﻬﺸﯽ را از ﻣﺎدر ﺧﻮد درﯾﺎﻓﺖ ﮐ ــﺮده و ﺑـﻪ ﻧـﺎم 
ﻣـﺮدان اﻧﺘﻘـﺎل دﻫﻨـﺪه ﺧﻮاﻧ ــﺪه ﻣﯽﺷــﻮﻧﺪ)tnettimsnarT 
elam()21 ،11،6،1(. ﺳﻨﺪرم X ﺷــﮑﻨﻨﺪه ﻣﺮﺑـﻮط ﺑـﻪ ﮔﺴـﺘﺮش 
اﻟﻠــﯽ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. ﮔﺴﺘﺮش اﻟﻠﯽ ﺑﻪ ﺗﻐﯿﯿﺮات ) اﻓﺰاﯾﺶ ﯾﺎ ﮐﺎﻫﺶ( 
در اﻧﺪازه، ﺗﻮاﻟﯽ AND ﺑﻪ ﺧﺼﻮص اﻓﺰاﯾﺶ ﮐﻤـﯽ در ﻣﻘـﺪار 
ﺗﮑﺮارﻫﺎی ﺗﺮی ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ دﻻﻟﺖ ﻣﯽﮐﻨﺪ)31(. ﮔﺴـﺘﺮش ﻧـﮋادی 
ﻧﯿﺰ ﻣــﻮرد ﺑﺮرﺳـﯽ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘـﻪ اﺳـﺖ. ﺑﻨـﺎﺑﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪای در 
ﻓﻠﺴﻄﯿﻦ اﺷﻐﺎﻟﯽ، ﮔﺴﺘﺮش ﻧﮋادی ﺑﯿﺸــﺘﺮ ﻣﺮﺑـﻮط ﺑـﻪ اﺟـﺪاد 
ﯾﻬﻮدی ﺗﻮﻧﺴﯽاﻻﺻﻞ ﺑﻮد)41 ، 6 ، 4(.  
    زﻧﺎن ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت 33 درﺻﺪ ﺷﺎﻧﺲ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔــﯽ ذﻫﻨـﯽ 
دارﻧﺪ)5 ، 4 ، 2 ، 1(. زﻧﺎن ﺑ ــﺎ ﺟـﻬﺶ ﮐـﺎﻣﻞ 05 اﻟـﯽ 08 درﺻـﺪ 
ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ دارﻧــﺪ)9 ، 1(. ﺑﯿﺸﺘــــــﺮ اﯾﻦ زﻧﺎن ﭼﻬﺮه 
ﻇﺎﻫــــــﺮی ﻣﺸﺎﺑــــﻪ داﺷﺘــﻪ و ﻧﯿــﺰ ﺑﻨــﺎ ﺑﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌ ــﻪﻫﺎی 
ﺑـــــﻪ ﻋﻤـﻞ آﻣـﺪه دارای ﺗﺮﮐﯿـﺐ ﻋﺼﺒـﯽ ﻣﺸﺎﺑـــﻪ ﻫﺴــﺘﻨﺪ 
)pu – ekam lacigoloruen emaS (. ﺑﯿﺸﺘﺮ اﯾﻦ زﻧ ــﺎن ﺑـﻪ 
ﻇﺎﻫﺮ ﺑﺎ ﺑﻬﺮه ﻫﻮﺷﯽ ﻃﺒﯿﻌﯽ، دارای ﻧﻘﺺ در ﺗﻮﺟ ــﻪ، اﺧﺘـﻼل 
در ﺗﻤﺮﮐﺰ ﺣﻮاس و ﻣﺸـﮑﻼت در ﺳـﺎزﻣﺎندﻫﯽ و اﺷـﮑﺎل در 
ﺗﮑﻠـﻢ و ﻣﻬﺎرﺗـﻬﺎی ﻣﺤـﺎورهای و ﺗﺤﺮﯾـﮏﭘﺬﯾـﺮ ﻫﺴـﺘﻨﺪ. اﯾ ــﻦ 
اﺷﮑﺎلﻫﺎ در اﻓﺮاد ﺑﺎ ﺑﻬﺮه ﻫﻮﺷﯽ ﭘﺎﯾﯿـــــﻦ ﭼﺸﻢ ﮔﯿﺮ اﺳـﺖ. 
زﻧﺎﻧﯽ ﮐﻪ ﺷﮑﻞ ﺧﻔﯿﻒ اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم را دارﻧﺪ ﻣﻤﮑﻦ اﺳــﺖ ﺗﻨـﻬﺎ 
دارای ﻣﺸـﮑﻼت اﺣﺴﺎﺳـﯽ، ﻣﺜـﻞ ﮐـﻢ روﯾـﯽ ﺑـﻮده و ﺣــﺎﻟﺖ 
اﺿﻄـﺮاب از ﺧـﻮد ﻧﺸـﺎن دﻫﻨـﺪ و دارای ﺿﻌـﻒ در ﺗﻤــﺎس 
ﭼﺸﻤﯽ و اﺧﺘﻼل ﺣﺲ ﻻﻣﺴﻪ ﺑﺎﺷﻨﺪ. زﻧﺎﻧﯽ ﮐﻪ دﭼ ــﺎر ﺟـﻬﺶ 
ﮐـﺎﻣﻞ ژن ﻫﺴـﺘﻨﺪ، اﻏﻠـﺐ دﭼـﺎر ﺑـﯽ دﻗﺘـﯽ ﺑـﻮده و ﻗﺎدرﺑ ـــﻪ 
ﯾﺎدﮔﯿﺮی ﻣﺴﺎﯾﻞ رﯾﺎﺿﯽ ﻧﯿﺴﺘﻨـ ـــﺪ. زﻧﺎﻧــــﯽ ﮐـﻪ ﻫﯿـﭻﮔﻮﻧـﻪ 
ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔ ــﯽ ذﻫﻨـﯽ ﻧﺪارﻧـﺪ ﻣﻤﮑـﻦ اﺳـﺖ دارای ﻣﺸﮑـــﻼت 
ﺑﯿﻨﺎﺑﯿﻨﯽ ﯾﺎ ﻣﺘﻮﺳــﻂ و ﻧﻘـﺺ ﮔﻔﺘــــــﺎری ﺑﺎﺷـﻨﺪ. از ﻧﻈـــﺮ 
ﻇﺎﻫـــﺮ ﻓﯿﺰﯾﮑـــــﯽ ﺻـــــﻮرت آﻧ ـــﻬﺎ ﺑﻠﻨـــــﺪ، ﮔﻮﺷــﻬﺎی 
ﺑﺮﺟﺴــﺘﻪ، ﻣﻔــﺎﺻﻞ اﻧﮕﺸــﺘﯽ ﺑــﺎ ﻗــﺎﺑﻠﯿﺖ ﮐﺸــﺶ زﯾــــﺎد 
)stnioj regnif elbisnetxerepyh (، ﺷﺴـﺖ دو ﻣﻔﺼﻠ ــﻪ، 
ﭘﺮوﻻﭘﺲ درﯾﭽـﻪ ﻣﯿـﺘﺮال، ﭘﻮﺳـﺖ ﻧـﺮم، ﭘﺎﻫـــــــﺎی ﺻـﺎف 
)toof talF( در زﻧﺎن ﺑﺎ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﺷﺎﯾﻊ اﺳﺖ. ﻣﻌﻤﻮﻻً اﯾ ــﻦ 
ﺧﺼﻮﺻﯿﺎت وﻗﺘﯽ ﮐﻪ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﻧﻘﺺ ذﻫﻨﯽ ﺑﺎﺷﺪ ﻣﺸـﺨﺺﺗﺮ 
اﺳﺖ)9 ، 1(. اﻏﻠﺐ اﯾﻦ ﻋﻼﯾﻢ ﻓﯿﺰﯾﮑﯽ در اﺛﺮ دﯾﺴــﭙﻼزی ﺑـﺎﻓﺖ 
ﻫﻤﺒﻨﺪ اﺳﺖ. ﮔﺮ ﭼﻪ ﻣﺸﺨﺺ ﻧﯿﺴﺖ ﮐﻪ ﭼﺮا ﻧﻘﺺ در ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ 
PRMF ﺑﺎﻋﺚ اﯾﻦ ﻣﺸﮑﻼت ﻣﯽﮔﺮدد، اﺣﺘﻤﺎﻻً ﭘﺮوﺗﺌﯿﻨﯽ ﮐﻪ در 
ﺑـﺎﻓﺖ ﻫﻤﺒﻨـﺪ دﺧـﺎﻟﺖ دارد آﺳـﯿﺐ ﻣﯽﺑﯿﻨـﺪ، زﯾ ـــﺮا ﭘﺮوﺗﺌﯿــﻦ 
PRMF ﺗﻨﻈﯿﻢ ﮐﻨﻨﺪه ﺗﺮﺟﻤﻪ ﺑﺴﯿﺎری از ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦﻫﺎ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. 
    ﻣﻄﺎﻟﻌﻪای وﺳﯿﻊ ﻧﺸﺎن ﻣﯽدﻫﺪ ﮐﻪ ﯾﮏ ﻧﻔﺮ از ﻫ ــﺮ 952 زن 
ﺑﻪ ﺻﻮرت ﺣﺎﻣﻞ ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ  Xﺷﮑﻨﻨﺪه اﺳـﺖ)1(. اﯾـﻦ زﻧـﺎن 
05 درﺻﺪ ﺧﻄﺮ اﻧﺘﻘﺎل ﺑﻪ ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﻮد را دارﻧﺪ وﻗﺘﯽ ﮐ ــﻪ ﯾـﮏ 
ﭘﯿﺶ ﺟﻬﺶ )noitatumerP ( ﺑﺎ ﺑﯿﺶ از 09 ﺗﮑﺮار GGC ﺑ ــﻪ 
وﺟﻮد آﻣﺪه ﺑﺎﺷﺪ ﺑﻪ اﺣﺘﻤ ــﺎل 001 درﺻـﺪ ﺿﻤـﻦ اﻧﺘﻘـﺎل ﺑـﻪ 
ﻓﺮزﻧــــﺪان ﺧﻮد ﺗﺒﺪﯾــــﻞ ﺑﻪ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣــــــﻞ ﺧﻮاﻫﻨـﺪ ﺷـﺪ 
)21 ، 8 ، 6 ، 3 ، 1(. از آﻧﺠﺎﯾﯽ ﮐﻪ زﻧﺎن ﺣ ــﺎﻣﻞ ژن ﭘﯿـﺶ ﺟـﻬﺶ 
ﻧﻘﺺ ذﻫﻨﯽ ﻧﺪارﻧـﺪ، ﻣﻤﮑـﻦ اﺳـﺖ آﺛـﺎر ﻓـﯿﺰﯾﮑﯽ و اﺣﺴﺎﺳـﯽ 
ﺳﻨﺪرم اﯾﮑﺲ ﺷﮑﻨﻨﺪه و ﮔﺰارش 3 ﻣﻮرد                                                                                                            دﮐﺘﺮﺣﺴﯿﻦ ﻋﺎﻣﻠﯽ و ﻫﻤﮑﺎران 
021   ﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ اﯾﺮان                                                                                ﺳﺎل ﻫﻔﺘﻢ / ﺷﻤﺎره02 / ﺗﺎﺑﺴﺘﺎن 9731 
ﺿﻌﯿﻔﯽ را از ﺧﻮد ﻧﺸﺎن دﻫﻨﺪ. در اﯾﻨﻬﺎ ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ ﮔﻮﺷﻬﺎی 
ﺑﺮﺟﺴـﺘﻪ و ﻗـﺎﺑﻠﯿﺖ ﮐﺸـﺶ ﺑﯿـﺶ از ﺣـﺪ ﻣﻔــﺎﺻﻞ اﻧﮕﺸــﺘﯽ 
)stnioJ regnif elbisnetxerepyh ( و ﭘﺎﻫﺎی ﺻــﺎف دﯾـﺪه 
ﺷﻮد. در ﺑﻌﻀﯽ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﯾﺎﺋﺴﮕﯽ زودرس ﻗﺒــﻞ از ﺳـﻦ 04 
ﺳـﺎﻟﮕﯽ در ﺗﻌـﺪادی از آﻧـﻬﺎ ﮔـﺰارش ﮔﺮدﯾ ـــﺪه اﺳــﺖ)8 ، 1(. 
ﻧﻮزادان ﺑﻪ دﻧﯿـﺎ آﻣـﺪه ﮐـﻪ ﻣﺸـﮑﻮک ﺑـﻪ ﺳـﻨﺪرم X ﺷـﮑﻨﻨﺪه 
ﻫﺴﺘﻨﺪ، ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ اﻓﺰاﯾﺶ وزن و اﻓﺰاﯾ ــﺶ دور ﺳـﺮ ﺑـﺎﻻی 
79 ﭘﺮﺳﺎﻧﺘﺎﯾﻞ را دارا ﺑﺎﺷﻨﺪ، ﺗﺄﺧﯿﺮ در رﺷﺪ ﺳـﺎﯾﮑﻮ ﻣﻮﺗـﻮر، 
ﻫﯿﭙﻮﺗﻮﻧﯽ ﻋﻀﻼﻧﯽ، راه اﻓﺘﺎدن ﺑﻌﺪ از 81 ﻣـﺎﻫﮕﯽ، ﺗـﺄﺧﯿﺮ در 
ﺗﮑﻠﻢ ) ﺑﻌﺪ از ﺳﻦ 3ـ4 ﺳـﺎﻟﮕﯽ( در آﯾﻨـﺪه ﺧﻮدﻧﻤـﺎﯾﯽ ﻣﯽﮐﻨـﺪ 
ﻫﯿﭙﺮاﮐﺘﯿﻮﯾﺘﻪ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽﮔﺮدد.  
    ﭘﺎﻫﺎی ﺻﺎف، اﻧﻌﻄﺎف ﭘﺬﯾﺮی ﻣﻔﺎﺻﻞ، ﭘ ــﺮوﻻﭘـﺲ درﯾﭽـﻪ 
ﻣﯿﺘﺮال و آﺋﻮرت، اﻏﻠﺐ در ﭼﻨﯿﻦ ﮐﻮدﮐﺎﻧﯽ ﺗ ـﺎ دوران ﻣﺪرﺳـﻪ 
ﻣﺸﺨﺺ ﻧﻤﯽﺷﻮﻧﺪ، ﺑﯿﺸﺘﺮ اﯾﻦ ﺑﭽﻪﻫﺎ ﻋﻘــﺐ ﻣـﺎﻧﺪﮔـﯽ ذﻫﻨـﯽ 
دارﻧﺪ)ﺑﻬﺮه ﻫﻮﺷﯽ 04 ﺗـﺎ 07( و دارای ﺗـﺄﺧﯿﺮ در ﻣﻬﺎرﺗـﻬﺎی 
ﮔﻔﺘﺎری ﻣﯽﺑﺎﺷﻨﺪ و ﺑﻌﻀﯽﻫﺎ ﻗﺎدر ﺑ ــﻪ ﯾـﺎدﮔـﯿﺮی ﻧﯿﺴـﺘﻨﺪ. از 
ﻧﻈﺮ ﻋﻼﯾﻢ ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﺷﺎﻣﻞ ﻋﻘﺐ ﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ، ﺻﻮرت ﺧﺸﻦ و 
ﺑﻠﻨﺪ، ﭼﺎﻧﻪ ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ، ﮔﻮﺷﻬﺎی ﺑﺰرگ و ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ)ﻫﻤﺎن ﻃﻮری 
ﮐﻪ در ﻋﮑﺴﻬﺎی ﺑﯿﻤ ــﺎران دﯾـﺪه ﻣﯽﺷـﻮد( ﻣﻌﻤـﻮﻻً اوﺗﯿﺴـــﻢ 
دارﻧﺪ و ﻣﺎﮐﺮوارﮐﯿﺪﯾﺴــــــﻢ )lm 05 ـ 03( ﻣﻼﺣﻈﻪ ﻣﯿﺸﻮد 
)01 ، 8 ، 6 ، 2 ، 1( . ﺑـﺰرﮔـﯽ ﺑﯿﻀـﻪﻫﺎ از ﺳ ـــﻦ 8 ـ 9 ﺳــﺎﻟﮕﯽ 
ﺷﺮوع ﻣﯽ ﮔﺮدد، ﻣﺮدان ﺑﺎ ﺟﻬﺶ ﮐﺎﻣﻞ ﻓﻘﻂ ﯾﮏ ﭘﯿـﺶ ﺟـﻬﺶ 
در اﺳﭙﺮﻣﺸﺎن وﺟـﻮد دارد ﮐـﻪ اﯾـﻦ ﻣﻮﺗﺎﺳـﯿﻮن را ﺑـﻪ ﺗﻤـﺎم 
دﺧﺘﺮاﻧﺸﺎن اﻧﺘﻘﺎل ﻣﯽدﻫﻨﺪ و اﯾﻦ دﺧﺘﺮان در ﻣﻌﺮض ﺑﻪ دﻧﯿ ــﺎ 
آوردن ﺑﭽﻪﻫﺎﯾﯽ ﺑﺎ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﻫﺴﺘﻨﺪ اﻣﺎ ﻣﻮﺗﺎﺳــﯿﻮن 
از ﭘـﺪر ﺑـﻪ ﭘﺴـﺮان اﻧﺘﻘـﺎل ﻧﻤﯽﯾـﺎﺑﺪ)6 ، 2 ، 1(. در ﺣ ـــﺪود 02 
درﺻـﺪ ﺑﭽـﻪ ﻫـﺎی ﺑـﺎ ﺳـﻨﺪرم X ﺷـﮑﻨﻨﺪه دﭼـﺎر ﺣﻤﻠـﻪﻫﺎی 
ﺗﺸﻨﺠﯽ ﻣﯽﺷـﻮﻧﺪ ﮐـﻪ ﻣﻤﮑـﻦ اﺳـﺖ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻋﻤﻮﻣـﯽ ﯾـﺎ 
ﻣﻮﺿﻌﯽ ﺑﺎﺷﺪ. اﯾﻦ ﻋﻮارض ﺑﯿﺸﺘﺮ در دوران ﮐﻮدﮐﯽ ﺑﻮده و 
ﻫﻨﮕﺎﻣﯽ ﮐﻪ ﮐﻮدک ﺑﻪ دوران ﺑﻠﻮغ ﻣﯽرﺳﺪ ﻣﺘﻮﻗـﻒ ﻣـﯽﮔـﺮدد 
ﺑﺮرﺳﯽ ﺑﺎ IRM، ﺑﺰرگ ﺑﻮدن ﻣﻐﺰ در اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران ﻧﺴﺒﺖ ﺑـﻪ 
اﻓﺮاد ﮐﻨﺘﺮل را ﻧﺸﺎن ﻣﯽدﻫﺪ، ﻧﻮاﺣـﯽ ﮐـﻪ دﭼـــــﺎر ﻋﺎرﺿـﻪ 
ﻣﯽﮔﺮدﻧﺪ، ﺷ ــﺎﻣﻞ ﻫﯿﭙﻮﮐـﺎﻣﭗ، ﺗـﺎﻻﻣﻮسو ﺑﻄﻨﯽﻫـﺎی ﺟـﺎﻧﺒﯽ 
اﺳﺖ. ﺑ ــﻪ ﻧﻈـﺮ ﻣﯽرﺳــﺪ ﭘﺮوﺗﺌﯿـﻦ PRMF در ﻣـــــــﺮاﺣﻞ 
اوﻟﯿـﻪ ﺟﻨﯿﻨــــﯽ در ﺗﻮﺳــﻌﻪ ﻃﺒﯿﻌــﯽ ارﺗﺒﺎطﻫــﺎی ﻋﺼﺒــﯽ 
)snoitcennoc lanoruen ( دﺧــﺎﻟﺖ دارد. ﻣـﺮدان ﻣﺒﺘـﻼ ﺑـﻪ 
ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﮐﻪ ﻓﺎﻗﺪ اﯾﻦ ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ ﻫﺴــﺘﻨﺪ، اﻏﻠـﺐ دارای 
اﻓﺰاﯾﺶ در ارﺗﺒﺎطﻫﺎی ﻋﺼﺒﯽ ﻣﯽﺑﺎﺷﻨﺪ و ﻣﻤﮑ ــﻦ اﺳـﺖ اﯾـﻦ 
ﻣﺴﺄﻟﻪ ﺑﺎﻋﺚ اﻓﺰاﯾﺶ ﺗﺤﺮﯾﮏ ﭘﺬﯾﺮی آﻧﻬﺎ ﺷ ــﺪه ﺑﺎﺷـﺪ. ﮔـﺎﻫﯽ 
اوﻗﺎت ﺗﺸﺨﯿﺺ اﻓﺘﺮاﻗﯽ ﺳﻨﺪرم X ﺷﮑﻨﻨﺪه ﺑﺎ ﺳــﻨﺪرم sotos 
اﺷـﺘﺒﺎه ﻣﯽﺷـﻮد. ﺳـﻨﺪرم sotos ﺷـﺎﻣﻞ ژﯾﮕﺎﻧﺘﯿﺴــﻢ دوران 
ﮐﻮدﮐﯽ، ﺑﺰرﮔﯽ ﺟﺜﻪ در ﻣﻮﻗﻊ ﺗﻮﻟ ــﺪ، ﺻـﻮرت ﻏـﯿﺮ ﻃﺒﯿﻌـﯽ و 
ﺧﺸﻦ ، ﮔﻮﺷﻬﺎی ﺑﺰرگ، ﭘﯿﺸﺎﻧﯽ ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ، ﻋﻘﺐﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ذﻫﻨﯽ 
و از ﻧﻈﺮ اﺗﯿﻮﻟ ــﻮژی ﻣﻌﻤـﻮﻻً ﺑـﻪ ﺻـﻮرت اﺳـﭙﻮرادﯾﮏ دﯾـﺪه 
ﻣﯽﺷـﻮد و ﮔ ـــﺎﻫﯽ ﻫــﺘﺮوژﻧــﯽ ﺑــﺮای وی ﻣﻄــﺮح اﺳــﺖ. 
ﺳﻨﺪرمXﺷﮑﻨﻨﺪه ﺑﻪ دو روش ﻗﺎﺑﻞ ﺑﺮرﺳﯽ اﺳﺖ: 
    1( ﺑﺮرﺳﯽ ﺳﯿﺘﻮژﻧﺘﯿﮏ، ﻣﺤــﻞ ﺷـﮑﻨﻨﺪه در ﻣﺤﯿـﻂ ﮐﺸـﺖ 
ﻣﺨﺼﻮص ﮐﻪ ﮐﻤﺒﻮدی از اﺳﯿﺪﻓﻮﻟﯿﮏ و ﺗﯿﻤﯿﺪﯾﻦ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ 
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽﮔﺮدد. در ﻣﺮداﻧﯽ ﮐﻪ دارای ﺟﻬﺶ ﮐـﺎﻣﻞ ﺑﯿﻤـﺎری 
ﺑﺎﺷﻨﺪ در ﺑﯿﺶ از 04 درﺻﺪ ﺳﻠﻮﻟﻬﺎی ﺗﻘﺴﯿﻢ ﺷﺪه اﯾﻦ ﭘﺪﯾﺪه 
ﻣﻼﺣﻈﻪ ﻣﯽﮔﺮدد. در اﻓﺮاد ﺣﺎﻣﻞ زن ﻣﻤﮑﻦ اﺳﺖ اﺻﻼً ﻣﺤ ــﻞ 
ﺷـﮑﻨﻨﺪه دﯾـﺪه ﻧﺸـﻮد، در ﺻﻮرﺗـﯽ ﮐـﻪ اﯾـﻦ ﻣﺤـﻞ ﺷــﮑﻨﻨﺪه 
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﮔﺮدد، ﻣﻌﻤــﻮﻻً ﻓﺮاواﻧـﯽ آن ﺑﺴـﯿﺎر ﮐﻤـﺘﺮ از ﻣـﯿﺰان 
ﻣﺮدان ﻣﺒﺘﻼ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ)11 ، 6 ، 2(. ﺑﺪﯾﻦ ﻣﻨﻈﻮر ﺑﺮای ﺗﺸ ــﺨﯿﺺ 
دﻗﯿﻖﺗﺮ، از ﺳ ــﺎل 1991آزﻣـﺎﯾﺶ AND ﺑﻄـﻮر ﻗﻄﻌـﯽ ﺑـﺮای 
ﺗﺸﺨﯿﺺ اﻓـﺮاد ﺣـﺎﻣﻞ X ﺷـﮑﻨﻨﺪه ﺑـﺎ دﻗـﺖ ﻧﺰدﯾـﮏ ﺑـﻪ 001 
درﺻﺪ ﺷﺮوع ﺷﺪ، زﯾﺮا اﯾﻦ آزﻣـﺎﯾﺶ ﺑـﺮای ﺗﺸـﺨﯿﺺ اﻓـﺮاد 
ﺣﺎﻣﻞ ﻗﺎﺑﻞ اﻋﺘﻤﺎدﺗﺮ و دﻗﯿﻖﺗﺮ اﺳﺖ. آزﻣﺎﯾﺸﻬﺎی اوﻟﯿﻪ ﺷﺎﻣﻞ 
ﺗﻌﯿﯿﻦ ﻃﻮل ﯾﺎ ﺑﻠﻨﺪی ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺗﮑـﺮار  GGC و ﻣﺤﺎﺳـﺒﻪ ﺗﻌـﺪاد 
ﺗﮑﺮار GGC اﺳﺖ. ﻃــﯽ اﯾـﻦ ﻣـﺪت ﻣﺘﯿﻠـﻪ ﺷـﺪن ژن ﻣــﻮرد 
آزﻣﺎﯾﺶ ﻗﺮار ﻣﯽﮔﯿﺮد)6 ، 1(. دو راه ﺑﺮای آزﻣﺎﯾﺶ AND در 
ﻣـﻮرد اﯾـﻦ ﺳـﻨﺪرم وﺟـﻮد دارد ﮐـﻪ ﻫـﺮ ﯾـﮏ از آﻧـﻬﺎ ﻓﻮاﯾـﺪ 
ﻣﺘﻔﺎوﺗﯽ دارﻧﺪ. اوﻟﯿﻦ اﻧﺘﺨﺎب روش آﻧﺎﻟﯿﺰ )tolb nrehtuoS( 
ﺑﺮای ﺗﺸﺨﯿﺺ ﻣﻮﺗﺎﺳ ــﯿﻮن ﮐـﺎﻣﻞ ﯾـﺎ ﭘﯿـﺶ ﺟـﻬﺶ ﺑـﺰرگ و 
ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺣﺎﻟﺖ ﻣﺘﯿﻼﺳﯿﻮن اﺳﺖ. 
    2( آﻧﺎﻟﯿﺰ RCP )noitcaeR niahC esaremyloP ( ﺑﺮای 
ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺗﮑﺮار GGC ﺑﺮای ﺣﺎﻟﺖ ﻃﺒﯿﻌ ــﯽ، ﻧﺎﺣﯿـﻪ ﺧﺎﮐﺴﺘــﺮی، 
ژن 1RMF ﺑـﺎ ﭘﯿـﺶ ﺟـﻬﺶ اﺳ ـــﺖ. ﺻﺤﯿﺢﺗﺮﯾــﻦ و ﻗــﺎﺑﻞ 
اﻋﺘﻤـﺎدﺗﺮﯾﻦ اﻃﻼﻋـﺎت ﺗﺸـﺨﯿﺼﯽ ﺗﻮﺳـﻂ ﺗﺮﮐﯿـــﺐ اﯾــﻦ دو 
روش ﺑﻪ دﺳﺖ ﻣﯽآﯾﺪ. آزﻣﺎﯾﺶ AND ﺑـﺮای ﻫﻤـﻪ ﻣـﺮدان و 
 نارﺎﮑﻤﻫ و ﯽﻠﻣﺎﻋ ﻦﯿﺴﺣﺮﺘﮐد                                                                                                      درﻮﻣ 3 شراﺰﮔ و هﺪﻨﻨﮑﺷ ﺲﮑﯾا مرﺪﻨﺳ
 ناﺮﯾا ﯽﮑﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد ﻪﻠﺠﻣ                                                                            1379نﺎﺘﺴﺑﺎﺗ / 20 هرﺎﻤﺷ / ﻢﺘﻔﻫ لﺎﺳ 121
 ﯽﻧاﻮﺗﺎـﻧ ﺎــ ﯾ ﻪﺘﺷاد ﯽﻨﻫذ ﯽﮔﺪﻧﺎﻣ ﺐﻘﻋ ﻪﮐ ﯽﻧﺎﮐدﻮﮐ ﺎﯾ و نﺎﻧز
 ﺮـﻄﺧ ضﺮـﻌﻣ رد ﻪـﮐ ﯽﻧﺎـﻧز یاﺮـﺑ ﺰﯿﻧ و ﺪﻧراد یﺮﯿﮔدﺎﯾ رد
 ﻪﺑ ﻢﯿﻤﺼﺗ ﺎﯾ و ﺪﻨﺷﺎﺑﯽﻣ رادرﺎﺑ و ﺪﻨﺘﺴﻫ FMR1 نﻮﯿﺳﺎﺗﻮﻣ
 ﺶﻬـﺟ ﺶـﯿﭘ ﯽﻧاواﺮﻓ ﻞﯿﻟد ﻪﺑ .دﻮﺷﯽﻣ ﻪﯿﺻﻮﺗ،ﺪﻧراد ﯽﮕﻠﻣﺎﺣ
 ﻪـﻤﻫ یاﺮـﺑ ار (Screening) یﺮﮕﻟﺎـﺑﺮﻏ نﺎــﻘﻘﺤﻣ زا یداﺪﻌﺗ
 .ﺪـﻨﻨﮐﯽﻣ دﺎــﻬﻨﺸﯿﭘ  FMR1 نﻮﯿـﺳﺎﺗﻮﻣ ﺖﻬــﺟ رادرﺎﺑ نﺎﻧز
 و ﺰﺘﻨـﺳﻮﻨﯿﻣآ ﻖـﯾﺮﻃ زا مرﺪﻨـﺳ ﻦــﯾا ﺪﻟﻮﺗ زا ﺶﯿﭘ ﺺﯿﺨﺸﺗ
 .ﺖﺳا ﺮﯾﺬﭘنﺎﮑﻣا CVS
 ﺎـﯾ هﺪﻨﻨﮑـﺷ X مرﺪﻨـﺳ ﻪــ ﺑ نﺎﯾﻼﺘﺒﻣ یاﺮﺑ ﮏﯿﺘﻧژ هروﺎﺸﻣ    
 ﺶﯿﭘ ﺺﯿﺨﺸﺗ .ﺖﺳا ﺖﯿﻤﻫا ﺰﯾﺎﺣ یرﺎﻤﯿﺑ ﻦﯾا نژ ﻞﻣﺎﺣ داﺮﻓا
 ،ﺪﻨﺘـﺴﻫ هﺪﻨﻨﮑـﺷ X ﻞﻣﺎـﺣ ﻪـﮐ رادرﺎـﺑ نﺎـﻧز یاﺮـﺑ ﺪـﻟﻮﺗ زا
 یاﺮـﺑ ﻦﯿﺟوز ﺖﺳا ﺮﺘﻬﺑ نﺎﮑﻣا ترﻮﺻ رد .دﻮﺷﯽﻣ دﺎﻬﻨﺸﯿﭘ
 مرﺪﻨﺳ ﻪﻨﯿﻣز رد ﻪﮐ ﮏﯿﺘﻧژ ﺺﺼﺨﺘﻣ ﮏﯾ ﻪﺑ ﮏﯿﺘﻧژ هروﺎﺸﻣ
 ﻪــ ﺘﻔﮔ ﯽﮑﯿﺘﻧژ ﻖﯾﺎﻘﺣ .ﺪﻧﻮﺷ هداد عﺎﺟرا دراد ﺮﺤﺒﺗ هﺪﻨﻨﮑﺷ X
 .ﺪﺷﺎﺑ ﻢﻬﻣ رﺎﯿﺴﺑ ﺪﻧاﻮﺗﯽﻣ ﺎﻫهداﻮﻧﺎﺧ یاﺮﺑ هﺪﺷ
 ردﺎـﻣ ﮏـﯾ زا FMR1 ﺶﻬـﺟ لﺎـﻘﺘﻧا ﺮـﻄﺧ ﺪﺻرد 50 ـ 1    
 .دراد دﻮﺟو ﺪﻧزﺮﻓ ﻪﺑ ﻞﻣﺎﺣ
 CGG راﺮـﮑﺗ 90 زا ﺮﺘـﮔرﺰـﺑ ردﺎـﻣ ﺶﻬـﺟ ﺶــﯿﭘ ﺮﮔا ـ 2    
 ﺪـﺻرد 100 لﺎـﻤﺘﺣا ﻪـﺑ ﺪـﻧزﺮﻓ ﻪـ ﺑ لﺎﻘﺘﻧا ترﻮﺻ رد ،ﺪﺷﺎﺑ
  .(1 ، 6) ددﺮﮔﯽﻣ ﻞﻣﺎﮐ ﺶﻬﺟ ﻪﺑ ﻞﯾﺪﺒﺗ
 ردﺎـﻣ ﻂـﺳﻮﺗ ﺶﻬـﺟ ﺶــ ﯿﭘ ﻪﮐ ﯽﺘﻗو ﻂﻘﻓ ﻞﻣﺎﮐ ﺶﻬﺟ ـ 3    
 نژ ﺶﻬـﺟ ﺶـﯿﭘ ﻞﻣﺎـﺣ نادﺮـﻣ .دﺮﯿـﮔﯽــ ﻣ مﺎﺠﻧا ،ﺪﺑﺎﯾ لﺎﻘﺘﻧا
 ﺎﻫﺮـﺴﭘ ﺎـﻣا ﺪـﻨﻫدﯽﻣ لﺎــﻘﺘﻧا دﻮﺧ ناﺮﺘﺧد ﻪﻤﻫ ﻪﺑ ار طﻮﺑﺮﻣ
  .(1 ، 11 ، 12) ﺖﺷاد ﺪﻨﻫاﻮﺨﻧ ﯽﻠﮑﺸﻣ
 .ﺖﺳا نﺎﻧز زا ﺮﺗﺪﯾﺪﺷ نادﺮﻣ رد یرﺎﻤﯿﺑ ﻦﯾا تاﺮﻫﺎﻈﺗ ـ 4    
 ﯽـﻨﻫذ ﺺـﻘﻧ ﻞﻣﺎـﮐ ﺶﻬـﺟ ﺎـﺑ نﺎــ ﻧز ﺪﺻرد 70 ﺎﺗ 50 دوﺪﺣ
  .(1، 10) ﺪﻧراﺪﻧ
 رﺎـﻤﯿﺑ ﺎـﯾ ﻞﻣﺎـﺣ هداﻮﻧﺎــ ﺧ ﮏﯾ رد ﺮﻔﻧ ﺪﻨﭼ ﺖﺳا ﻦﮑﻤﻣ ـ 5    
 ﺶﯾﺎـــ ﻣزآ یاﺮـﺑ ﯽـﮔداﻮﻧﺎـﺧ ﻪـﻣﺎﻧ هﺮﺠـﺷ ﻦﯾاﺮﺑﺎـﻨﺑ ،ﺪﻨـﺷﺎﺑ
 .ﺖﺳا یروﺮﺿ
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ABSTRACT 
    The fragile X syndrome is the most frequent cause of inherited mental retardation. The fragile site is on 
the long arm of X chromosome in X q27.3 region. Incidence of syndrome is 1 in 2000 in males and 1 in 
2500 in females. This fragile site is visible only with using of special cultural technices. 
    Since females have two X chromosomes, this signs apear less than males. The females who carry this 
gene ordinary don’t have mental defeciency but they can transmit this gene to their children about 50%. 
This syndrome is a disease dependent to X chromosomes and the people who full mutation have some 
problemes to learn, severe mental retardation and autism. 33% of female carriers have mental retardation. 
This disorder is caused by an expansion of a DNA triplet repeat in the upstream region of the FMR1 gene. 
In health people with normal (CGG)n or (cytozine, Goanine, Goanine), represented as (CGG)n with n= 6 
to 40 in normal chromosomes. Fragile X premutation carriers have between 52 to 200 copies of repeats, 
affected individuals have greater than 200 copies (full mutation) of repeat. 
    Mutation other than the CGG expansion are known but are considered very rare. The carriers who have 
this gene aren’t known in normal situation. Cytogenetic analysis in affected person with full mutation 
shows a fragile site in Xq27.3 in 10-40% of cells. 
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